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Nieinwazyjna diagnostyka prenatalna 
najczęstszych aneuploidii na podstawie 
płodowego DNA we krwi matki 
– doniesienie wstępne
Non-invasive prenatal diagnosis of the most common aneuploidies with 
cell-free fetal DNA in maternal serum – preliminary results
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 Streszczenie     
Cel pracy: Wstępne przedstawienie wyników wykorzystania płodowego DNA z krwi matki w nieinwazyjnej 
diagnostyce prenatalnej aneuploidii chromosomów 21, 18 i 13 u pacjentek wysokiego ryzyka aberracji 
chromosomowych u płodu oraz ich porównanie z wynikami klasycznego badania cytogenetycznego.
Materiał i metoda: Od dziesięciu ciężarnych pacjentek przed wykonaniem badania inwazyjnego pobrano 10 ml 
krwi obwodowej celem izolacji pozakomórkowego DNA płodu (cﬀDNA – cell free fetal DNA) i przeprowadzenia testu 
NIFTY (Non-Invasive Fetal Trisomy Test; Beijing Genomics Institute, BGI, Shenzen, China). 
Wyniki: W trzech z dziesięciu próbek w badaniu cytogenetycznym stwierdzono nieprawidłowy kariotyp płodu. 
Na podstawie płodowego DNA z dziewięciu próbek osocza za pomocą testu NIFTY udało się określić ryzyko 
aneuploidii u płodu. Wysokie ryzyko aneuploidii prawidłowo oceniono w jednym z dwóch przypadków trisomii 
chromosomu 18. W drugiej próbce podejrzewano wysokie ryzyko trisomii chromosomu 18, ale ilość cﬀDNA była 
zbyt mała, aby wynik spełniał standardy producenta. Wykryty w badaniu cytogenetycznym kariotyp mozaikowy z 
założenia nie mógł zostać wykryty metodą nieinwazyjną. 
Wnioski: Płodowe DNA z krwi matki może służyć do wykrywania najczęstszych aneuploidii u płodu. Test mógłby 
posłużyć jako badanie przesiewowe II rzutu, prowadząc do zmniejszenia liczby pacjentek poddawanych badaniu 
inwazyjnemu.
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Wprowadzenie
$EHUUDFMH FKURPRVRPRZH F]\OL ]DEXU]HQLD VWUXNWXU\
OXEL OLF]E\ FKURPRVRPyZ Z\VWĊSXMąF X SáRGX PRJą SRZR
GRZDü ]ZLĊNV]RQH U\]\NR SRURQLHQLD ZHZQąWU]PDFLF]QHJR
REXPDUFLD]JRQXOXEZ\VWąSLHQLDZDGZURG]RQ\FKLQLHSHáQR
VSUDZQRĞFLLQWHOHNWXDOQHMSRXURG]HQLX*áyZQ\PFHOHPSU]HVLH
ZRZ\FKEDGDĔSUHQDWDOQ\FKMHVWZ\NU\ZDQLHQDMF]ĊĞFLHMZ\VWĊ
SXMąF\FKDEHUUDFMLF]\OLWULVRPLLFKURPRVRPyZ211L1>1@
2EHFQLHVWRVRZDQDQLHLQZD]\MQDGLDJQRVW\NDSUHQDWDOQD]H
VSRáX'RZQDWULVRPLD21(GZDUGVDWULVRPLD1L3DWDXWUL
VRPLD1RSDUWDMHVWQDEDGDQLX86*PLĊG]\11WFD1WF
ZHGáXJVWDQGDUGyZ)HWDO0HGLFLQH)RXQGDWLRQRUD]R]QDF]HQLX
SR]LRPX
3$33$ L ȕK&*Z VXURZLF\ FLĊĪDUQHM 6DW\VIDNFMRQXMąFą
F]XáRĞü EDGDQLD SRQDG  X]\VNXMH VLĊ SU]\ ]DáRĪHQLX VWR
VXQNRZRZ\VRNLHJRRGVHWNDZ\QLNyZGRGDWQLFK>12
@NWyUHVąZVND]DQLHPGRZ\NRQDQLDEDGDQLDUR]VWU]\JDMąFHJR
R]QDF]HQLDNDULRW\SXSáRGXNRQZHQFMRQDOQąPHWRGąF\WRJHQH
W\F]Qą1LHVLHWR]DVREąSRWU]HEĊSREUDQLDPDWHULDáXJHQHW\F]
QHJRSáRGXPHWRGąLQZD]\MQąDPQLRSXQNFMDELRSVMDNRVPyZ
NLNWyUHMHVW]ZLą]DQH]U\]\NLHPVWUDW\FLąĪ\Z\QRV]ąF\PRN
1>@:ZLĊNV]RĞFLSU]\SDGNyZU\]\NRWRSRGHMPRZD
QHMHVWQLHSRWU]HEQLHZRSDUFLXRIDáV]\ZLHGRGDWQLZ\QLNQLH
LQZD]\MQ\FKEDGDĔSU]HVLHZRZ\FK:GURĪHQLHQLHLQZD]\MQHJR
WHVWXSUHQDWDOQHJRRZ\ĪV]HMF]XáRĞFL L VZRLVWRĞFLSR]ZROLáRE\
]PQLHMV]\ü JUXSĊ SDFMHQWHN SRGGDZDQ\FK EDGDQLX LQZD]\MQH
PXREFLąĪRQHPXU\]\NLHPSRZLNáDĔ
:1USRMDZLáRVLĊSLHUZV]HGRQLHVLHQLHQDWHPDWREHF
QRĞFL OLPIRF\WyZ SáRGX Z VXURZLF\ FLĊĪDUQHM >@ 1LHZLHOND
LORĞüSáRGRZ\FKNRPyUHNZHNUZLPDWNLRUD]LFKWUXGQDL]RODFMD
XQLHPRĪOLZLá\ MHGQDNZ\NRU]\VWDQLHX]\VNDQHJRZ WHQ VSRVyE
'1$SáRGXZSUDNW\FHNOLQLF]QHM
3U]HáRPHPZ QLHLQZD]\MQHM GLDJQRVW\FH SUHQDWDOQHM VWDáR
VLĊZ\NU\FLH SRFKRG]ąF\FKRG SáRGX IUDJPHQWyZ'1$NUąĪą
F\FKZRVRF]XFLĊĪDUQHMZSRVWDFLZROQHM>@3R]DNRPyUNRZH
'1$SáRGXFII'1$±cell free fetal DNASRFKRG]L]XOHJDMą
F\FKDSRSWR]LHNRPyUHNáRĪ\VNDLMHVWPRĪOLZHGRZ\NU\FLDMXĪ
RGW\JRGQLDFLąĪ\6WDQRZLRN1FDáNRZLWHMSXOLZROQHJR
'1$FI'1$±cell free DNAZHNUZLFLĊĪDUQHM>@-HJRRNUHV
SyáWUZDQLDZ\QRVL RN PLQ G]LĊNL F]HPX MHVW HOLPLQRZDQH
]NUąĪHQLDPDWNLEH]SRĞUHGQLRSRSRURG]LHLMHVWVZRLVWHGODGD
QHMFLąĪ\
6WZLHUG]HQLH REHFQRĞFLZH NUZLPDWNLZROQHJRPDWHULDáX
JHQHW\F]QHJR SáRGX XPRĪOLZLáR ZGURĪHQLH QLHLQZD]\MQ\FK WH
VWyZRNUHĞODMąF\FKREHFQRĞüF]\QQLND5KRUD]SáHüSáRGXVWR
VRZDQ\FKZGLDJQRVW\FH NRQÀLNWX VHURORJLF]QHJRRUD] FKRUyE
VSU]ĊĪRQ\FK]SáFLą >1@%DGDQLD WHRSLHUDMą VLĊQDZ\NU\ZD
QLXZHNUZLPDWNLIUDJPHQWyZ'1$VZRLVW\FKGODSáRGXNWyUH
ZQRUPDOQ\FKZDUXQNDFKQLHSRZLQQ\E\üXNRELHW\REHFQHVH
NZHQFML]FKURPRVRPX<PXWDFMLREHFQHMZJHQRPLHRMFDOXE
QRZRSRZVWDáHMPXWDFML>11@
1LHLQZD]\MQD GLDJQRVW\ND DQHXSORLGLL QD SRGVWDZLH SáR
GRZHJR'1$ZH NUZLPDWNL VWDQRZLáD GR QLHGDZQD SRZDĪQH
Z\]ZDQLH*áyZQ\PSUREOHPHPE\áRZ\RGUĊEQLHQLHSáRGRZH
JRPDWHULDáXJHQHW\F]QHJRLMHJRRFHQDLORĞFLRZD7UXGQRĞFLWH
VSRZRGRZDQHE\á\REHFQRĞFLąZHNUZLFLĊĪDUQHMMHG\QLHEDUG]R
NUyWNLFKSRFLĊW\FKIUDJPHQWyZ'1$SáRGRZHJRRUD]Z]JOĊGQLH
PDáąLFKLORĞFLąZVWRVXQNXGRZROQHJR'1$PDWNL>11@
:SURZDG]HQLHZ2UWHFKQLNLPDV\ZQHJRUyZQROHJáHJR
VHNZHQFMRQRZDQLDDQJPaVVLYel\ Sarallel VeTXeQcLQJ±036
]ZDQHJRUyZQLHĪVHNZHQFMRQRZDQLHPJáĊERNLPOXEQRZHMJH
QHUDFMLDQJQe[tJeQeratLRQ VeTXeQcLQJSR]ZROLáRQDV]\ENLH
LMHGQRF]HVQHQDPQDĪDQLHLVHNZHQFMRQRZDQLHZV]\VWNLFKIUDJ
PHQWyZZROQHJR'1$ZW\PSáRGRZHJRDQDVWĊSQLHLORĞFLRZH
SRUyZQ\ZDQLH SURSRUFML VHNZHQFML XQLNDWRZ\FK GOD EDGDQ\FK
FKURPRVRPyZ Z]JOĊGHP VHNZHQFML ] LQQ\FK FKURPRVRPyZ
>12@
3RUyZQXMąF VHNZHQFMĊ QXNOHRW\GyZ QDPQRĪRQHJR IUDJ
PHQWX'1$]VHNZHQFMą UHIHUHQF\MQąPRĪQDRNUHĞOLü]NWyUH
JRFKURPRVRPXSRFKRG]L:SU]\SDGNXWULVRPLLXSáRGXOLF]ED
RWU]\PDQ\FK Z 036 VHNZHQFML SRFKRG]ąF\FK ] SRWURMRQHJR
FKURPRVRPX Z]UDVWD L ]PLHQLD SURSRUFMĊ OLF]E\ IUDJPHQWyZ
RWU]\P\ZDQ\FK GOD SRV]F]HJyOQ\FK FKURPRVRPyZ 3URSRUFMĊ
WĊZ\]QDF]RQR GOD JUXS\ NRQWUROQHM MDNą VWDQRZLą NRELHW\ ]H
]GURZ\PLFLąĪDPL]XZ]JOĊGQLHQLHPRGFK\OHQLDVWDQGDUGRZHJR
]VcRre>11@
 Abstract
Objectives: The aim of the study was to present initial results of non-invasive prenatal diagnosis of common ane-
uploidies of chromosomes 21, 18 and 13 based on cell-free fetal DNA in maternal serum in high-risk patients, and 
to compare the results with routine karyotyping.
Material and methods: Before the invasive procedure, 10 ml of peripheral blood from 10 patients was collected 
to isolate cell-free fetal DNA and to perform a non-invasive fetal trisomy test (NIFTY provided by Beijing Genomics 
Institute, BGI, Shenzen, China).
Results: Three out of 10 samples showed an abnormal karyotype in traditional karyotyping. There were 9 conclusi-
ve NIFTY results. NIFTY detected 1 out of 2 trisomies 18. The quantity of cell-free fetal DNA in maternal plasma in 
the second probe with trisomy 18 was unsatisfactory for a conclusive NIFTY result. In 1 case traditional karyotyping 
revealed mosaicism impossible to detect with NIFTY. 
 Key words: non-invasive prenatal diagnosis – NIPD / cell free fetal DNA – cffDNA /
        / chromosomal aberrations / non-invasive fetal trisomy test – NIFTY /
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Cel pracy
&HOHPSUDF\E\áRSU]HGVWDZLHQLHZVWĊSQ\FKZ\QLNyZQLH
LQZD]\MQHM GLDJQRVW\NL SUHQDWDOQHM QDMF]ĊVWV]\FK DQHXSORLGLL
FKURPRVRPyZ2111SU]\XĪ\FLXSáRGRZHJR'1$]NUZL
PDWNLRUD]SRUyZQDQLHZ\QLNyZX]\VNDQ\FKWąPHWRGą]Z\QL
NDPLNODV\F]QHJREDGDQLDF\WRJHQHW\F]QHJR
Materiał i metoda
Badana grupa:
3UH]HQWRZDQHZ\QLNLVWDQRZLąZVWĊSQHGRQLHVLHQLHQDWHPDW
VNXWHF]QRĞFLQRZRZGUDĪDQHMPHWRG\
%DGDQąJUXSĊVWDQRZLáR1FLĊĪDUQ\FK]JUXS\Z\VRNLHJR
U\]\ND DQHXSORLGLL X SáRGX ]DNZDOL¿NRZDQ\FK GR LQZD]\MQHM
GLDJQRVW\NL SUHQDWDOQHM QD SRGVWDZLH Z\QLNX QLHLQZD]\MQHJR
EDGDQLDSU]HVLHZRZHJR&KDUDNWHU\VW\NĊEDGDQHMJUXS\SU]HG
VWDZLRQRZWDEHOL,
:V]\VWNLHSDFMHQWNLZ\UD]Lá\SLVHPQą]JRGĊQDZ\NRQDQLH
EDGDQLDQLHLQZD]\MQHJREDGDQLDLQZD]\MQHJRDWDNĪHQDDQRQL
PRZHZ\NRU]\VWDQLHGRNXPHQWDFMLPHG\F]QHMZFHODFKQDXNR
Z\FK%DGDQLHSáRGRZHJR'1$E\áRGODSDFMHQWHNFDáNRZLFLH
EH]SáDWQHDMHJRZ\QLNQLHPLDáZSá\ZXQDNZDOL¿NDFMĊSDFMHQW
NLGREDGDQLDLQZD]\MQHJR
Badanie nieinwazyjne:
3U]HGZ\NRQDQLHPEDGDQLD LQZD]\MQHJRSRELHUDQRRGSD
FMHQWNLáąF]QLH1PONUZLREZRGRZHMGR2SUREyZHN]('7$
L GHOLNDWQLHPLHV]DQR0DWHULDá SU]HND]\ZDQR GR =DNáDGX ,P
PXQRORJLL OXE =DNáDGX +LVWRORJLL &HQWUXP %LRVWUXNWXU\ :DU
V]DZVNLHJR 8QLZHUV\WHWX0HG\F]QHJR JG]LH Z FLąJX PD[ 2
JRG]LQRGSREUDQLDSUyENĊRGZLURZ\ZDQRZWHPSHUDWXU]HVW
& SU]\ SU]HFLąĪHQLX1J D QDVWĊSQLH2PO RVRF]D ] JyUQHM
IUDNFMLSRQRZQLHRGZLURZ\ZDQRSU]H]1PLQSU]\SU]HFLąĪHQLX
1JFHOHPXVXQLĊFLDSR]RVWDá\FKNRPyUHN7DNRWU]\PDQH
SUyENLRVRF]DUR]G]LHODQRGRWU]HFKPLNURSUREyZHNL]DPUDĪD
QRGRWHPSHUDWXU\&LZFLąJXW\JRGQLDSU]HV\áDQR2]QLFK
Z VXFK\P ORG]LH DE\ XQLNQąü UR]PURĪHQLD GR ODERUDWRULXP
%*,&OLQLFDO/DERUDWRULHV 6KHQ]KHQ&KLQ\JG]LH L]RORZDQR
SáRGRZH'1$]JRGQLH]SURWRNRáHP¿UP\%*,LSU]HSURZDG]D
QRVHNZHQFMRQRZDQLH>1@=JRGQLH]HVWDQGDUGDPLSURGXFHQWD
]DZ\VRNLHU\]\NRZ\VWĊSRZDQLDWULVRPLL211OXE1X]QDQR
U\]\NRSRZ\ĪHM12
Badanie inwazyjne:
:V]\VWNLH EDGDQLD LQZD]\MQH Z\NRQ\ZDQR SRG NRQWUROą
86*GURJąSU]H]EU]XV]Qą3RRGNDĪHQLXPLHMVFDZNáXFLDDVSL
URZDQR1±12POSá\QXRZRGQLRZHJRGRSXVWHMSUREyZNL OXE
IUDJPHQWNRVPyZNLGRSUREyZNL]VROą¿]MRORJLF]Qą]KHSDU\Qą
0DWHULDáSU]HND]\ZDQRGR=DNáDGX*HQHW\NL,QVW\WXWX3V\FKLD
WULLL1HXURORJLLZ:DUV]DZLHFHOHPR]QDF]HQLDNDULRW\SX
Hodowla komórkowa i barwienie preparatów:
+RGRZOH NRPyUNRZH SURZDG]RQR Z LQNXEDWRU]H Z WHP
SHUDWXU]H& LZREHFQRĞFLGZXWOHQNXZĊJOD$PQLRF\
W\ KRGRZDQR QD SRĪ\ZNDFK NRPSOHWQ\FK$PQLR0D[ *LEFR
L$PQLR*URZ &\WRJHQ QDWRPLDVW GR KRGRZOL NRPyUHN WUR
IREODVWX VWRVRZDQR W\ONR $PQLR0D[ *LEFR ĝUHGQLR SR 1
GQLDFKGRKRGRZOLGRGDZDQRNROFHPLGZVWĊĪHQLX1ȝJPOLLQ
NXERZDQRSU]H]1JRG]LQ\1DVWĊSQLHNRPyUNL]ELHUDQRZLUR
ZDQRSRGGDZDQRV]RNRZLKLSRWRQLF]QHPXZ0UR]WZR
U]H.&OSU]H]RNRáRPLQXWLXWUZDODQRPLHV]DQLQąPHWDQROX
LORGRZDWHJRNZDVXRFWRZHJR1=WDNX]\VNDQHM]DZLHVLQ\
NRPyUNRZHM Z\NRQ\ZDQR SUHSDUDW\ QD V]NLHáNX PLNURVNRSR
Z\P 3U]\JRWRZDQH SUHSDUDW\ WUDZLRQR WU\SV\Qą D QDVWĊSQLH
EDUZLRQRRGF]\QQLNLHP*LHP]\W]Z WHFKQLND*7*:UD]LH
SRWU]HE\FKURPRVRP\EDUZLRQRUyZQLHĪPHWRGąSUąĪNRZą&%*
OXE125 MDN UyZQLHĪ VWRVRZDQR WHFKQLNĊ),6+6WDQGDUGRZR
DQDOL]RZDQR FR QDMPQLHM 2 Sá\WHN PHWDID]RZ\FK ] SU]\QDM
PQLHMGZyFKQDF]\ĔKRGRZODQ\FK
Wyniki
: WU]HFK ] G]LHVLĊFLX SUyEHN EDGDQ\FK NODV\F]QąPHWRGą
F\WRJHQHW\F]QąVWZLHUG]RQRQLHSUDZLGáRZ\NDULRW\SSáRGXZ2
SU]\SDGNDFK±WULVRPLĊFKURPRVRPX1Z1SU]\SDGNX±NDULR
W\SPR]DLNRZ\7DEHOD,,
1D SRGVWDZLH SáRGRZHJR'1$Z G]LHZLĊFLX ] G]LHVLĊFLX
EDGDQ\FKSUyEHNRVRF]D]DSRPRFąWHVWX1,)7<XGDáRVLĊRNUH
ĞOLüU\]\NRWULVRPLL211L1:MHGQHM]W\FKSUyEHNSUDZL
GáRZRZ\ND]DQRZ\VRNLHU\]\NRWULVRPLLFKURPRVRPX11LH
VWZLHUG]RQRZ\QLNyZIDáV]\ZLHGRGDWQLFK
: SR]RVWDáHM MHGQHM SUyEFH QLH X]\VNDQR MHGQR]QDF]QHJR
Z\QLNXRFHQ\ U\]\NDEDGDQ\FK WULVRPLL SRGHMU]HZDQRZ\VR
NLHU\]\NRWULVRPLLFKURPRVRPX1DOHLORĞüFII'1$E\áD]E\W
PDáDDE\Z\QLNVSHáQLDáVWDQGDUG\SURGXFHQWDWHVWXZJSURGX
FHQWDMHVWWRZVND]DQLHGRSRQRZQHJRSREUDQLDNUZLLSRZWyU]H
QLD WHVWX: EDGDQLX F\WRJHQHW\F]Q\PSRWZLHUG]RQR WULVRPLĊ
FKURPRVRPX1
Dyskusja
:RGUyĪQLHQLXRGGRW\FKF]DVGRVWĊSQHMGLDJQRVW\NLQLHLQ
ZD]\MQHMRSDUWHMQDDQDOL]LHFHFKIHQRW\SRZ\FKSáRGXZEDGD
QLX86*LSUR¿OLELRFKHPLF]Q\FKZVXURZLF\FLĊĪDUQHM>1@ED
GDQLHREHFQHJRZHNUZLPDWNLFII'1$SR]ZDODZ\NU\ü]PLDQ\
EH]SRĞUHGQLRZJHQRPLHSáRGX>111@
0HWRG\UR]UyĪQLHQLDPDWHULDáXJHQHW\F]QHJRSRFKRG]ąFHJR
RGSáRGXLRGPDWNLZ\NRU]\VWXMąUyĪQLFĊZZLHONRĞFLIUDJPHQ
WyZFI'1$LFII'1$DWDNĪHUyĪQąPHW\ODFMĊ'1$LHNVSUHVMĊ
NRGRZDQ\FKJHQyZXSáRGXLXPDWNL>11@=HZ]JOĊGXQDUyĪQą
F]ĊVWRĞüZ\VWĊSRZDQLDSRV]F]HJyOQ\FKQXNOHRW\GyZQDUyĪQ\FK
FKURPRVRPDFK VHNZHQFMRQRZDQLH FDáHJR JHQRPX ] XĪ\FLHP
036QLH]DFKRG]LMHGQDNRZRZ\GDMQLH7áXPDF]\WRWUXGQRĞFL
QD MDNLH QDSRWNDQR Z SU]\JRWRZ\ZDQLX GLDJQRVW\NL WULVRPLL
FKURPRVRPyZ1 L1ZNWyU\FK VWĊĪHQLHJXDQLQ\ L F\WR]\Q\
MHVWQLĪV]HQLĪQDFKURPRVRPLH21 >11@'RW\FKF]DVXGDáR
VLĊMHG\QLHZ\NDOLEURZDüPHWRGĊZ\NU\ZDQLDDQHXSORLGLLFKUR
PRVRPyZ2111FKRüVHNZHQFMRQRZDQLHQRZHMJHQHUDFML
036WHRUHW\F]QLHXPRĪOLZLDDQDOL]ĊFDáHJRJHQRPXSáRGX>1
1@
3RPLPREDUG]RZ\VRNLHMF]XáRĞFLLVZRLVWRĞFLZZ\NU\ZD
QLXWULVRPLL211L1RGSRZLHGQLR1LĪDGHQ]WH
VWyZZ\NRU]\VWXMąF\FKSáRGRZH'1$]RVRF]DPDWNLQLH]RVWDá
MHV]F]H]DUHMHVWURZDQ\GRFHOyZGLDJQRVW\F]Q\FK>11@%D
GDQLHFII'1$PRĪHQDWRPLDVWVáXĪ\üMDNREDGDQLHSU]HVLHZRZH
GUXJLHJRU]XWXREHMPXMąFHNRELHW\Z\VRNLHJRU\]\NDDQHXSOR
LGLLXSáRGXQDSRGVWDZLHVWDQGDUGRZ\FKEDGDĔSU]HVLHZRZ\FK
>1@=PQLHMV]HQLHRGVHWNDSDFMHQWHNSRGGDZDQ\FKGLDJQRVW\FH
LQZD]\MQHMSR]ZROLáRE\]DUyZQRQDRJUDQLF]HQLH U\]\NDVWUDW\
FLąĪ\MDNLQDLVWRWQąUHGXNFMĊNRV]WyZ>1@
2EHFQLH QDMZLĊNV]HNRU]\ĞFL ] EDGDQLD FII'1$PRJąRG
QLHĞüNRELHW\]IDáV]\ZLHGRGDWQLPZ\QLNLHPEDGDĔELRFKHPLF]
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Q\FKNWyUHXQLNQąG]LĊNLWHPXEDGDQLDLQZD]\MQHJRRUD]NRELH
W\NWyUHPDMąSU]HFLZZVND]DQLDGRWDNLHJREDGDQLD>2@
1DMF]ĊĞFLHM REVHUZRZDQ\PL Z EDGDQLDFK SUHQDWDOQ\FK
DEHUUDFMDPLFKURPRVRPRZ\PLVąDQHXSORLGLHFKURPRVRPyZ21
11NWyUHPRJąE\üZ\NU\ZDQH]DSRPRFąNRPHUF\MQLHGR
VWĊSQ\FKWHVWyZ1DOHĪ\MHGQDNSRGNUHĞOLüĪHQLHSUDZLGáRZRĞFL
GRW\F]ąFH LQQ\FK FKURPRVRPyZVWDQRZLąRN12ZV]\VW
NLFKDEHUUDFML >2122@1DREHFQ\PHWDSLH VąRQHPRĪOLZHGR
Z\NU\FLD MHG\QLH]DSRPRFąNRQZHQFMRQDOQ\FKPHWRGF\WRJH
QHW\F]Q\FKZPDWHULDOHX]\VNDQ\PGURJą LQZD]\MQą1LHW\SR
ZH DEHUUDFMH FKURPRVRPRZH ]ZLą]DQH Vą F]ĊVWR ]H ]PLDQDPL
Z REUD]LH86* SáRGX >21@ = WHJRZ]JOĊGX QLHSUDZLGáRZRĞFL
ZREUD]LHXOWUDVRQRJUD¿F]Q\PSáRGXSRZLQQ\E\üZVND]DQLHP
GRGLDJQRVW\NLLQZD]\MQHMLSHáQHJRR]QDF]HQLDNDULRW\SX]SR
PLQLĊFLHPEDGDQLDSáRGRZHJR'1$
: SUH]HQWRZDQ\P PDWHULDOH ]DREVHUZRZDQR VWRVXQNRZR
Z\VRNLRGVHWHNQLHSUDZLGáRZ\FKNDULRW\SyZFRPRĪQD WáXPD
F]\üNZDOL¿NDFMąGREDGDQLDSDFMHQWHNRZ\VRNLPU\]\NXDQH
XSORLGLLXSáRGX:MHGQHMSUyEFHZEDGDQLXF\WRJHQHW\F]Q\P
VWZLHUG]RQRNDULRW\SPR]DLNRZ\ZNWyU\PMHGQDOLQLDNRPyU
NRZD]DZLHUDáDGRGDWNRZ\FKURPRVRPPDUNHURZ\SRFKRG]ą
F\ ] FKURPRVRPX 22 ;;PDU;;LVK GHU22ZFS
:VND]DQLHPGR EDGDQLD E\áR17 2PP5RG]LFHPDMą SUD
ZLGáRZHNDULRW\S\:EDGDQLXFII'1$ZWHMSUyEFHSUDZLGáRZR
RNUHĞORQRU\]\NRWULVRPLLFKURPRVRPyZ211L1MDNRQLVNLH
3RQLHZDĪVWRVRZDQ\SU]H]QDV WHVWXNLHUXQNRZDQ\ MHVWQDZ\
NU\ZDQLHMHG\QLHZ\ĪHMZ\PLHQLRQ\FKWULVRPLL]]DáRĪHQLDQLH
E\áR PRĪOLZRĞFL VWZLHUG]HQLD ]ZLĊNV]RQHJR U\]\ND NDULRW\SX
PR]DLNRZHJR
:QDV]\PPDWHULDOHZMHGQHMSUyEFHLORĞüSáRGRZHJR'1$
E\áD]E\WPDáDDE\Z\QLNVSHáQLáVWDQGDUG\SURGXFHQWD6WĊĪHQLH
FII'1$ZVXURZLF\FLĊĪDUQHMPD]DVDGQLF]\ZSá\ZQDPRĪOL
ZRĞüZ\NU\FLDWULVRPLLXSáRGX:EDGDQLXRNUHĞODVLĊERZLHP
SURSRUFMH IUDJPHQWyZ '1$ SRFKRG]ąF\FK ] DQDOL]RZDQHJR
FKURPRVRPXZ VWRVXQNX GR IUDJPHQWyZ'1$ ] LQQ\FK FKUR
PRVRPyZDX]\VNDQHZ\QLNLSU]\UyZQXMHVLĊGRZDUWRĞFLX]\
VNDQ\FKZSUyEFH UHIHUHQF\MQHM:]ZLą]NX ] GXĪ\P UR]FLHĔ
F]HQLHPSáRGRZHJR'1$ZVWRVXQNXGRZROQHJR'1$PDWNL
Z SU]\SDGNX WULVRPLL X SáRGX Z]URVW LORĞFL IUDJPHQWyZ'1$
SRFKRG]ąF\FK ] DQDOL]RZDQHJR FKURPRVRPX Z\VWĊSXMąFHJR
Z WU]HFKNRSLDFKZ VWRVXQNXGR IUDJPHQWyZ'1$SRFKRG]ą
F\FK]LQQ\FKFKURPRVRPyZMHVWPDáR]DXZDĪDOQ\5yĪQLFĊWDNą
W\PáDWZLHMZ\NU\ü LPRGVHWHNIUDNFMLSáRGRZHJR'1$ZVWR
VXQNXGRFDáHJRZROQHJR'1$MHVWZ\ĪV]\ >1@6WZLHUG]HQLH
WDNLHMUyĪQLF\MHVWQLHPRĪOLZHMHĪHOLIUDNFMDFII'1$VWDQRZLSR
QLĪHMFDáNRZLWHJRZROQHJR'1$ZRVRF]XPDWNL>2@
0DVDFLDáDFLĊĪDUQHMMHVWF]\QQLNLHPQDMLVWRWQLHMZSá\ZDMą
F\PQDSURSRUFMĊFII'1$GRFDáNRZLWHJRFI'1$ZRVRF]X>2@
8RW\á\FKSDFMHQWHNLORĞüFI'1$SRFKRG]HQLDPDWF]\QHJRMHVW
SRGZ\ĪV]RQD FRPD QDMSUDZGRSRGREQLHM ]ZLą]HN ] SU]\VSLH
V]RQ\P RELHJLHP DGLSRF\WyZ NWyUH XOHJDMąF GHJUDGDFML XZDO
QLDMąIUDJPHQW\'1$GRRVRF]DPDWNL6NXWHF]QRĞüEDGDQLDXWD
NLFKSDFMHQWHNMHVWQLĪV]D]HZ]JOĊGXQDIDNWĪHFII'1$VWDQRZL
PDá\RGVHWHNZFDáHMSXOLZROQHJR'1$NUąĪąFHJRZNUZLRELHJX
FLĊĪDUQHM>2@
,ORĞüFII'1$ZRVRF]XPDWNLZ]UDVWDZUD]]WUZDQLHPFLąĪ\
>11@']LĊNLWHPXQLHLQZD]\MQąGLDJQRVW\NĊQDSRGVWDZLHDQDOL
]\SáRGRZHJR'1$PRĪQD]DSURSRQRZDüUyZQLHĪSDFMHQWNRP
Tabela I. Charakterystyka grupy pacjentek wysokiego ryzyka aberracji chromosomowych u płodu, poddanych badaniu NIFTY (Noninvasive Fetal Trisomy Test).
N 10
:LHNPDWNLODWD 
7\G]LHĔFLąĪ\ 
%DGDQLHLQZD]\MQH
±%LRSVMDWURIREODVWX
±$PQLRSXQNFMD
n=3
n=7
:VND]DnLDGREDGDnLDLnZD]\MnHJR
±17!SF
±ZDGDSáRGX
 KRORSURVHnFHIDOLDSyáSáDWRZD
 REXVWURnnHZRUNLOLPIDW\F]nHZRNROLF\V]\L
 ]HVSyáZDG
±ZLHN3UĪ
– n=5
– n=4
 n=1
 n=1
 n=2
– n=1
Tabela II. Nieprawidłowe kariotypy, stwierdzone w badaniu cytogenetycznym w grupie dziesięciu pacjentek wysokiego ryzyka aberracji chromosomowych u płodu, poddanych 
badaniu NIFTY (Noninvasive Fetal Trisomy Test).
.DULRW\S NIFTY :VND]DQLHGREDGDQLDLQZD]\MQHJR :\QLNFLąĪ\
47;;1
EUDN Z\nLNX – SUyEND nLH VSHánLDáD 
VWDnGDUGyZ SURGXFHnWD WHVWX 1,)7< 
SRGHMU]HnLH Z\VRNLHJR U\]\ND WULVRPLL 1
17 3 PP FLąĪD REXPDUáD
47;<1 Z\VRNLH U\]\NR WULVRPLL 1 ]HVSyá ZDG X SáRGX WHUPLnDFMD FLąĪ\
47;;PDU4;;LVKGHU22
ZFS22 nLVNLH U\]\NR WULVRPLL 21 1 13 17 27 PP NRnW\nXDFMD FLąĪ\
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NWyUH ]JáRV]ą VLĊ QD EDGDQLH SR1 WF NLHG\ QLHPRĪOLZH MHVW
MXĪZ\NRQDQLHWHVWX3$33$:SUH]HQWRZDQ\PPDWHULDOHMHGQD
SUyENDSRFKRG]LáDRGSDFMHQWNLZ2 WF=GUXJLHM VWURQ\DE\
]DJZDUDQWRZDüRGSRZLHGQLHVWĊĪHQLHFII'1$ZSUyEFHEDGDQLH
SRZLQQRVLĊZ\NRQ\ZDüSR12WF6WRVXQNRZRGáXJLF]DVRF]H
NLZDQLDQDZ\QLNPRĪHVSRZRGRZDüZWHMV\WXDFMLZ\GáXĪHQLH
SURFHVXGLDJQRVW\F]QHJR>2@
8 NRELHW VWDUV]\FK D WDNĪH Z SU]\SDGNX Z\VWĊSRZDQLD
XSáRGXDEHUUDFMLFKURPRVRPRZ\FKZLĊNV]DLORĞüNRPyUHNáR
Ī\VNDXOHJDDSRSWR]LHFRZ WHRULLSRZLQQRVNXWNRZDüZ\ĪV]ą
NRQFHQWUDFMąSáRGRZHJR'1$ZHNUZLPDWNL7\PF]DVHP]DOHĪ
QRĞü WĊ VWZLHUG]RQR MHG\QLH GOD WULVRPLL21 FKURPRVRPX >2@
1LHZ\ND]DQRLVWRWQLHVWDW\VW\F]QLHZ\ĪV]HJRVWĊĪHQLDSáRGRZH
JR'1$XNRELHWVWDUV]\FKLZFLąĪDFKGRWNQLĊW\FKWULVRPLą1
FKURPRVRPX>2@
6WĊĪHQLH PDUNHUyZ ELRFKHPLF]Q\FK Z VXURZLF\ FLĊĪDUQHM
MHVWSRĞUHGQLPRG]ZLHUFLHGOHQLHPPDV\áRĪ\VND>2@3RQLHZDĪ
SáRGRZH '1$ SRFKRG]L JáyZQLH ] NRPyUHN áRĪ\VND XOHJDMą
F\FKDSRSWR]LHZLĊNV]ąLORĞüFII'1$VWZLHUG]DVLĊXSDFMHQWHN
] QLHSUDZLGáRZ\PLZ\QLNDPL WHVWX3$33$±Z\VRNLP3$33$
L +&* >2@ 1D VWĊĪHQLH FII'1$ Z VXURZLF\ PD UyZQLHĪ
ZSá\ZUDVDPDWNLLSDOHQLHW\WRQLX>2@
6WĊĪHQLHSáRGRZHJR'1$ZVWRVXQNXGRFDáNRZLWHJRZRO
QHJR'1$ZSUyEFHVSDGDSURSRUFMRQDOQLHGRF]DVXRGSREUDQLD
NUZL%H]Z]JOĊGQDLORĞüSáRGRZHJR'1$QLHXOHJDMHGQDN]PLD
QLH5R]SDGRZLXOHJDMąQDWRPLDVWNRPyUNLPDWNLFRSRZRGXMH
Z]URVWFDáNRZLWHMLORĞFLZROQHJR'1$ZVXURZLF\DZUH]XOWD
FLH QLĪV]ą NRQFHQWUDFMĊ FII'1$ (IHNWRZL WHPX SU]HFLZG]LDáD
V]\ENLH RGZLURZDQLH SUyENL L XĪ\ZDQLH SUREyZHN VWDELOL]XMą
F\FKNRPyUNLPDWNL>2@1LH]DREVHUZRZDQRQDWRPLDVWZSá\
ZXWHPSHUDWXU\SU]HFKRZ\ZDQLDQDLORĞüSáRGRZHJR'1$>2@
)UDJPHQW\'1$SRFKRG]ąFHRGPDWNLVąGáXĪV]HRGSáRGRZ\FK
LPRJąVáXĪ\üGRRFHQ\MDNRĞFLSUyENLGRVWDUF]RQHMGRODERUDWR
ULXP>2@
:LĊNV]RĞü GRW\FKF]DV SURZDG]RQ\FK EDGDĔ Z\NRU]\VWX
MąF\FK FII'1$Z QLHLQZD]\MQHM GLDJQRVW\FH SUHQDWDOQHM REHM
PRZDáDW\ONRSDFMHQWNLZ\VRNLHJRU\]\NDWULVRPLLXSáRGX'R
QLHGDZQDXZDĪDQRLĪZJUXSLHQLVNLHJRU\]\NDVNXWHF]QRĞüED
GDQLDEĊG]LHQLĪV]DZ]ZLą]NX]QLĪV]\PVWĊĪHQLHPSáRGRZHJR
'1$ZVXURZLF\1DMQRZV]HEDGDQLDZ\NRQ\ZDQHZJUXSLHNR
ELHWSRGGDQ\FKUXW\QRZ\PEDGDQLRPSU]HVLHZRZ\PZ\ND]Dá\
MHGQDNSRGREQąVNXWHF]QRĞüPHWRG\>2@
3RGVWDZRZ\P RJUDQLF]HQLHP PHWRG\ MHVW EDUG]R Z\VRNL
NRV]WDSDUDWXU\6NXWNXMHWRSRWU]HEąZ\V\áDQLDSUyEHN]DJUDQL
FĊLGáXJLPF]DVHPRF]HNLZDQLDQDZ\QLN1GQL±W\JRGQLH
>2@.ROHMQ\PRJUDQLF]HQLHPMHVWQLHPRĪQRĞüMHM]DVWRVRZDQLD
ZSU]\SDGNXREHFQRĞFLGRGDWNRZHMSXOLZROQRNUąĪąFHJR'1$
ZHNUZLFLĊĪDUQHMQSZFLąĪ\PQRJLHMOXEZFLąĪ\SRFKRG]ąFHM
]DGRSFMLNRPyUNLMDMRZHMRUD]XSDFMHQWHNSRSU]HV]F]HSLHNR
PyUHNPDFLHU]\VW\FKOXEWUDQVIX]MDFKNUZLZZ\ZLDG]LH:W\FK
SU]\SDGNDFK]DOHFDVLĊUXW\QRZHEDGDQLDSU]HVLHZRZH
$QDOL]Ċ SáRGRZHJR '1$ SURSRQXMH VLĊ REHFQLH JáyZQLH
SDFMHQWNRPZ\VRNLHJRU\]\NDF]\OLSRGGDQ\PXSU]HGQLREDGD
QLX86*LEDGDQLRPELRFKHPLF]Q\P2F]\ZLVWąNRQVHNZHQFMą
UR]SRZV]HFKQLHQLD EDGDQLD FII'1$ UyZQLHĪ ZĞUyG SDFMHQWHN
QLVNLHJRU\]\NDEĊG]LHZSU]\V]áRĞFLRJUDQLF]HQLH]DVWRVRZDQLD
WHVWX3$33$ZGLDJQRVW\FHQDMF]ĊVWV]\FKDQHXSORLGLL0DUNH
U\ELRFKHPLF]QHRGJU\ZDMąMHGQDNLVWRWQąUROĊZVNULQLQJXSR
ZDĪQ\FKVWDQyZ]ZLą]DQ\FK]SDWRORJLąáRĪ\VNDSUHHNODPSVMD
KLSRWUR¿D SáRGX FR ZVND]XMH QD QRZ\ NLHUXQHN GLDJQRVW\NL
ELRFKHPLF]QHM>@
:]ZLą]NX]XGRVNRQDOHQLHPWHFKQLNLXOWUDVRQRJUD¿F]QHM
NWyUH VWZRU]\áR PRĪOLZRĞü ZF]HVQHM LGHQW\¿NDFML ZDG DQDWR
PLF]Q\FKSáRGXEDGDQLH86*,JRWU\PHVWUXQLHRJUDQLF]DVLĊ
REHFQLH MHG\QLH GR Z\NU\ZDQLD PDUNHUyZ DQHXSORLGLL =DWHP
PLPR UR]SRZV]HFKQLHQLD EDGDQLD SáRGRZHJR '1$ EDGDQLH
86* SR]RVWDQLH SRGVWDZRZ\P QDU]ĊG]LHP GLDJQRVW\NL SUHQD
WDOQHM>2@
Wnioski
2EHFQHZHNUZLPDWNLSáRGRZH'1$PRĪHE\üZ\NRU]\VWD
QHZQLHLQZD]\MQHMGLDJQRVW\FHQDMF]ĊVWV]\FKWULVRPLLXSáRGX
0HWRGDPDZ\VRNąF]XáRĞü L VZRLVWRĞü MHGQDN]HZ]JOĊGXQD
PDá\ RGVHWHNZ\QLNyZ IDáV]\ZLH GRGDWQLFK QD UD]LH QLHPRĪH
E\üVWRVRZDQDZFHODFKGLDJQRVW\F]Q\FK:\VRNLNRV]WVWDQRZL
QDMSRZDĪQLHMV]HRJUDQLF]HQLHMHMV]HURNLHJR]DVWRVRZDQLD
2EHFQLHEDGDQLH]DOHFDQH MHVWJáyZQLHZJUXSLHSDFMHQWHN
Z\VRNLHJRU\]\NDDQHXSORLGLLXSáRGXRUD]XSDFMHQWHN]SU]H
FLZZVND]DQLHPGREDGDQLD LQZD]\MQHJR MHGQDNZSU]\V]áRĞFL
EĊG]LHSUDZGRSRGREQLHGRVWĊSQHGODZV]\VWNLFKNRELHWSRGGD
ZDQ\FKUXW\QRZHMGLDJQRVW\FHSUHQDWDOQHM
Podziękowania
AXtRr]\ Srac\ G]LĊNXMą Gr 7RPaV]RZL 6tRNáRVLe =aNáaG 
,PPXQRlRJLL &eQtrXP %LRVtrXNtXr\ :arV]aZVNL 8QLZerV\tet 
0eG\c]Q\ Rra] Gr 3aZáRZL :áRGarVNLePX .ateGra 
L =aNáaG +LVtRlRJLL L (PErLRlRJLL &eQtrXP %LRVtrXNtXr\ 
:arV]aZVNL 8QLZerV\tet 0eG\c]Q\ ]a SRPRc tecKQLc]Qą Sr]\ 
Sr]\JRtRZaQLX RVRc]a GR EaGaQLa SáRGRZeJR DNA Rra] ¿rPLe 
%*, &lLQLcal /aERratRrLeV 6KeQ]KeQ &KLQ\ ]a Ee]SáatQe 
Sr]eSrRZaG]eQLe teVtyZ
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Sekcja Ultrasonografii 
Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego
Stowarzyszenie na Rzecz Zdrowia Matki i Dziecka
  
Zapraszają na NOWY CYKL
kursów i zajęć praktycznych (warsztaty)
 w  z a k r e s i e
diagnostyki ultrasonograficznej w położnictwie i ginekologii
Luty 2014   Poznań
20.02.2014 Warsztaty praktyczne
21.02.2014 Kurs do Certyfikatu Badań Dopplerowskich Sekcji USG PTG
22.02.2014 Kurs do Certyfikatu Podstawowego Sekcji USG PTG
Kwiecień 2014  Poznań
03.04.2014 Warsztaty praktyczne
04.04.2014 Kurs do Certyfikatu oceny serca płodu  Sekcji USG PTG 
05.04.2014 Kurs do Certyfikatu Badań Prenatalnych Sekcji USG PTG
Czerwiec 2014    Nowy Targ/Zakopane
05.06.2014  Warsztaty praktyczne - Nowy Targ
06-07.06.2014 IV Praktyczna Ultrasonografia w Ginekologii i Położnictwie - Zakopane
Wrzesień 2014 Poznań
11.09.2014 Warsztaty praktyczne
12.09.2014 Kurs do Certyfikatu Podstawowego Sekcji USG PTG
Listopad 2014  Poznań
27.11.2014 Warsztaty praktyczne
28.11.2014 Diagnostyka Ultrasonograficzna w niepłodności, onkologii ginekologicznej 
 i uroginekologii (kurs do Certyfikatu Podstawowego Sekcji USG PTG )
29.11.2014 Kurs do Certyfikatu Badań Dopplerowskich Sekcji USG PTG
Programy szczegółowe kursów dostępne na stronie internetowej: 
w w w. u s g p t g . p l
K u r s y  p r e m i o w a n e  s ą  3 0  p k t  a k r e d y t a c y j n y m i
S e k c j i  U S G  P TG .
Zgłoszenia listownie, faksem lub e-mailem:
Klinika Położnictwa i Chorób Kobiecych UM w Poznaniu
60-535 Poznań, ul. Polna 33
fax. (61) 8419-647 , 
tel. (61) 8419-334, 8419-441
e-mail: kpichk@gpsk.am.poznan.pl
Proszę przy zgłoszeniu podać nr NIP oraz dane do faktury
Nie pośredniczymy w rezerwacji hoteli.
KOMUNIKAT
